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はじめに
1949年 Barr1 l は， 雌猫の舌下神経細胞核内lζ核小体より~:しく也l!iきする染色質を発見した。乙れ
はX染色体の異常説経iによるものであろうと考えて，性!t!:色質(Sex Chromatin)と呼んだ。その
ど， 雌の性決色体がxxで構成される硝乳動物および， ヒ トの火性{本細胞の的Jt~車内に同級な染色質
の存在する ζ とが明らかになった。さらに Moor& Barr2l (1955年)が口腔粘膜細胞を用いて性決
色質の出現を調べるブi法を確立するにいたって， 半陰陽者の性決定や性~~gi1 'ì;1の診断および性自主色体
異常のスクリー ニング法と して，広く臨床的iζ応用されるようになった。
性染色体の本体について，Marry F. Ly(.m3lは，2偶のX染色体のうち l伺が遺伝的に不市性化さ
れていて， 雌性でも雄性でも問能的なX染色体は 1伺だけであり ， 乙の不活性化された X~色体が静
止期の雌性体細胞紘では果怜:i疑者ií してt't~色貨を形成するという仮品を提唱した。 乙の仮。品はそのど
多くの細胞学的研究や，X染色体上にある特定の遺伝子についてヘテロの雌では，その形1'1ζ閲して
モサ'イク現象を現わすといういくつかのが実，またX染色体が n個存在すれば，位決色1'1ま1つの納
飽核内に(n- 1)偲みられるという乙とから，その妥当占が高く評価されてきた。
女性の口腔粘膜細胞 Oralbuccal smearを光学け
んび鏡で卸察すると，静止期細胞のいくつかに性決色
質をみとめる乙とができる。その出現，pの分布範開は
研究者lζよって相、のひらさがある X 乱色体の異常
がモザイクであったり，部分欠損である 品合は，性史
色賓の出現率が異-命ilC低い乙とも知られている4'。そ
乙で位決色質の験査により，乙れらの異?il-者を見出そ
うとすれば，まず正常者の出現率分布範囲を厳奮l乙知
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る必要がある。分布範囲は，校i本作製上の問題や観察プi法，個人差以外lζ，何らかの内的要因により
同一個人にも変動があるのかも知れない。性染色体異常者のスクリ ーニングを行なう場合，ζれらの
条件を考慮しなければならないのはとうぜんである。著者は，正常人665名と精神薄弱児183名のロ膝
粘膜細胞を観察して得た性染色質出現才、の正常闇，出現率を低下させる条件，ζの検査で見出された
性染色休異常二例について述べ，性染色質によるスク リー ニング検査における問題点を提起しようと
思う。
標本作成方法
性染色質はその本態が DNAである乙とから，最初は， Feulgen ~色法( Marberger et al， 
1955Sり によったが，そのど，種々の塩基性色素を用いて簡易な方法が招介されてきた。口腔粘膜
細胞に用いられた主なものは，Moor and Barr2)の Cresylechitviolet，および Klinger6)のThio
nin法である。乙れら原法に幾分かの改良を加えた方法が現在臨床的iζ 応用されている。著者は，
Klingerの Thionin原法および Cresylechitvioletを用いた松永古山A-V迅速法7)で標本を作
成した。両者は，それぞれに利点があるが，とくにA-V迅述法は，手続が簡単で標本作成の失敗は
まれであり，しかも鮮明な標本が得られるので，臨床的応用としてすぐれている。
(1) Thionin染色法
①被検者の頬部粘膜を合生理的食塩水脱指綿で消伊拭して舌庄子で認位を燦過して細胞をはがし，乙
れを載せガラスにうすくのばしてぬりつける。
②空気乾燥:約15~20分空中に放置
①固定:95~ぢ Alcohol 15分以上
①水洗して昔前紙で水分を除く。
@加水分解 1N. Hclで 580C12~15分間または， 5N. Hcl 常温で 却~30分(季節lζよって異
なる)温度および作用時聞を厳密に行わないとよい根本が得られない。
⑤水洗 :Hclを充分洗いおとし，水分を除く
① Thionin 染色15~30分 染色液は，50% Alcoholの Thionin飽和溶液を作り乙れを泌化して
乙れに 28.lの Michaelisbuffer (Sodium acetate 9， 714gm ; Sodium barbiturate 14，714 
gm，蒸溜水田O.l)と32.01ltlの 0.1N. Hclを加えて金量を 1，0∞ccとし，PHが 5.7土0.2
の範囲にあるように調務する。
⑤水洗
@脱水 :509ぢ→70必→80%→9096→9596→無水 Alcohol
@脱アルコール:キシロール
⑪パルサムで封入，氷久標本が得られる。
(2) A-V迅速法
①材料の採取は(1)と同級であるが，加水分解を行わないから，細菌その他の異物を取り込まないよ
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うに注志する。したがって，舌圧了・は3本用意して2由はすで， 3 回目の蝦~物をガラスlζぬり
つけるとよい。
①乾燥しないうちに染色液をおとす。染色液は，Cresylechit violet 1 gmを307ぢ氷酪酸に加え，
よく泌和して2分間煮沸する。冷却後，泌i@する。色ぷの結品が沈着しやすいので，使用i程前iζ
遮過する乙とが担ましい。 Clesylechit violetは製造会社によって，染色上に相当な良否があ
る。NationalAnilin Division製は染色質と核内容のコントラストが強いので秀れている。
①柴色液をおとすと直ちにカバーグラスをおいて，そのまま15-20分間放置
①縫紙tとはさんで強く押え余分の液を除き，四辺を封じる。 1-2週間保存可能
観察は光学顕微鏡骨IJ程・レンズを用い，細胞紘肢が明瞭にみとめられて，細菌その他の異物で汚染さ
れていない，すべての静止期細胞をl∞ないし200個観察し，{来日英墜に附若している鮮明な性後色質数
を96でしめし，それを出現率とした。
検査対象
表11ζ示すように，新生児，乳児，学_ill，成人の各年令別に対象者をえらび，l-王子493名男子172名
女子大生
学童
乳児
新生児
第1!表 性染色，fj検査対象数および出現lf1
女性 | 男性
| 例数 | 出現皐(平均-) -I ~J ~ I tll 現 ~1 (平均)
150 I 16~44 (お 5)
208 I 17~36 (24.8 
46 I 16-、-40(25.5) 
89 I 5~38 (22.8) 
???
0.. 2 (0.08) 
0. 3 (0.26) 
0.4 (0.16) 
三岳会土1 _ 4竺J
0... 3 (1. 4) 
28 XXY 
269 
計 665名の性染色質出現率をみた。乙れに加えて粕簿児 183名について性染色体異常-のスク リー ニン
グをお乙なった。
正常人の性染色質出現率
女子では第2図が示すように，4つの年令別の各グループiζ共通して出現率21-25961ζピークがあ
り，新生児を除く3グノレ フー・は，最低165弱から最高449ぢで，ほぼ同じような分布を示している。新生
児では，出現率1596以下のものが，被検者の1396もみられ，他iζ比して特異的であった。乙れを生後
(幻 〉
-108- 児 Z在学
30+ 新生~ê，89.イヲj 平均22.8 301乳児46イ手リ 平均 25.5
20 
(0-108) 
20 
(2ヶ月-]キ)
10 10 
-]0 -15 -20 -25 -30 -35-.同% 15 -20 -25 -30 -35 -40 % 
30 
20 
10 
伊}
数
~ 
学童 208伊j
(6ー]]キ)
平均 24.8 40十成人 150イヂJ 平均 25.5
(l9-21幸)
30 
20 
10 
% I -10 -15 -20 -25 -30 -35 -40 -45 % -20 -25 -30 -35-40-45 % 
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第!2図 正常女性の性染色質出現額皮分布率
日数別にみると， 第3図(a)からわかるように1596以下の低出現率のものは， 生後241時間以内に検
査をお乙なったものに集中している。しかしとれら全部が， 2日以後の再検査で正常範囲に上昇した
(第3図(b))。新生児生後24時間以内の細胞は，核が小さくて濃染しているものが多く，性染色質を認
2肩2表 Pacentageof Sex Chromatin on Normal Parsοns ( Buccal Smear ) 
Author and Year I Staining Methods ~ase No I :山 ↓ Fem山Staining Methods ト蹴Nol% (A時 rage)ト蹴Nol必 (A刊叩)
Marberger， BoccabeUa and 
Nelson 1955 5) Feulgen ω 0-4 ( 0.6) 50 20-79 ( 45.6) 
Segal and Nelson， 1957 12) Moor & Barr法 146 0-4 ( 0.7) 93 20ー 79( 53.0) 
Klinger and Ludwig， 1957 6) Klinger's thioninj法 ( 54.7) 
Kodama， 1958 13) Moor & Barr法 50 0-4 ( 3) 46 50-73 (臼 )
落合 1960 14) Feulgen 54 0-4 ( 1.4) 32 26-37 (32 ) 
松永 1961 15) BS-FG 26 0-4 ( 0.9) 34 42-86 ( 6. 1) 
松永 1963 7) A-V迅速法 25 0-2 ( 0.2) 25 27-86 ( 66.1) 
中込 1965 10) Moor & Barr法 94 0-4 (0.27) 53 (32 ) 
勝田 1965 A-V迅速法 90 0-3 ( 0.1) 404 16-44 ( 25.3) 
藤悶 1965 Klinger's thionin法 96 0-5 ( 1.4) 59 16-42 ( 25.7) 
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めにくかった。 Demars8l
がおζなった皮膚細胞の性
染色質観察では，静止期の
1サイク Jレは約20時間で，
初期は細胞が小さく出染し
性染色質は識別が困iJ:iiEであ
り，次第に細胞が大きくな
り核内部が明るくなって，
静止期の16---20時聞に最も
明瞭にみとめられると述べ
ている。その成因は不明で
あるが，出産直前の細胞に
は，おそらく静止jDl初期の
細胞が多い状態にあるので
はないかと思われる。
Smith等9) も新生児の第
1日は，出現率が正?:f範囲
以下のものが385ぢもあり，
ζ れらに対して， 4 n悶辿
臼検査をお乙なって，全部
が3日以内に正:市|剥に迷し
たととを報告している。ま
た産婦も出産前日と出産日
lζ出現率が低くなり，その
どは，新生児と同じ経過を
たどる乙とも附}Jllしてい
る。
:9J子については，A-V 
迅迷法で，93形が性検色質
はoOoであった。1-3ケ
ぷめたものは4例あったが
乙れらも典形的なものはま
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れであり，男子lζは性染色質はないものと恩われる。第4図は， Thionin法とA-V迅速法の2つの
染色グループについて，出現率を比較したものである。女子では両者は，よく一致しており，男子で
は Thionin法で高値を示した。 しかし3%以上のものをA-V法で再検査すると，いづれも出現し
なかったので，乙れらは異常例ではなかった。自験例と過去の報告者による正常者出現率を比較して
第2表lζ示した。女子では従来の例と比較して段低正常範囲が低くなったが，乙れは被検細胞の選択
方法の差によるものと考える。男子では A-V法で平均がかなり低くなった。
性染 色 体異常
性染色体異常は，X染色体の過剰 (XXY，XXXY， xxxなど)と不足 (XO)が主なもので，少数
例にXの部分的欠損やYの異常も知らされてきた。また Intersexと関連して多くのモザイク例が
報告されている。知能障害は，過剰Xの数が多い程，著しく なる傾向にあり，XO (Turner症紋群)
は知能低下は必ずしも伴わず，むしろ身長が異常に低く体の Propotionが男性的であり，2次性徴
がわるい点などを特長としている問。著-者は，性染色質によるスクリーニングで精薄男子97名より
XXYを，女子87名より XXXを各一例見出した。
1) Klinefelter/ s Syndrome (XXY) 
性染色質出現率は28，杉で，正常女性の正常出現率であった。未檎白血球指廷による染色体は47.個で
6 -12Groupの染色体が 1;4>:過剰であり，性決色質所見と考え合わせて XXYである乙とが磁定した
(表3，第5図)。
第3表 性染色体異常2例の細胞学的検索
Case No. I 
4生後色質 末消血培養による染色体数
性染色体構成
+ + ←44 45 46 47 48→ 細胞数
28% 2 1 1 40 44 XXY 
E 2996 13% 2 。 1 15 1 19 xxx 
2) Triplo-X Femole (xxx) 
性染色質は doubleが139杉，singleが29%であった。性染色質が2個とも;核l仰と附若してみられ
るのを doubleと数えたのであり， 乙の値lζ対して1個だけがt実践に附着してみられる singleの期
待値は48%と算定される。実測数は，乙れよりも低いζ とから， XX/XXXのモザイクではなくて，
xxxを推定される。~色体検索の結果もX染色体を 3本合む47偲であった(表 3 ・ 第 6 図〉
精神簿弱者における性決色体異常の頻度については，多くの研究者によって調べられている。中込
削は.1958年から 1963年に14名の研究者によって行われた性染色質によるスクリ ーニングの結果を
総計して，男子9878名のうち，過剰Xをもつものが93名.0.949ぎであり，女子6684名のうち24名，
( 26 ) 
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0.365ぢであったと述べている。
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第5図 Klinefelter症候前ー (XXY)症例の細胞学的検猿
左上は口腔粘膜納胞の性染色質，上は法廷した未精血中の白血球分裂像。
下はその核型分析
( 27 ) 
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左上は，性染色質2個をもっ口腔粘膜細胞， 上は培養した未舗血中の白血球
分裂像。下はその核型分析
結 論
1) 正常女性の性染色質L~g見事には個人差がみられる。金静止期細胞中にみとみられる性染色質は16
%から447ぢで平均値25.37ぢであった
2) 年令別には著るしいiEはなかったが，新生児生後24時間以内のものは，性染色質が不明瞭なため
15例中11例が1596以下であった。 ζのととは，性染色質の認知の難易lζ何らかの個人差以外の要因
( 28 ) 
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をも含んでいる乙とを暗示している。
3) 男子は93%の被倹例iζ性染色買をみとめなかった。正常見子(C性染色買は，おそらく存在しない
ものと思う
4) Klingerの Thionin染色によるに:本作成では，加水分解lζよって細的その他の災.物が取り除か
れf~Á(が均~~されていない乙と ， t~Á三の保存が永久的であるという利点があるが， 手続がlli維で1I
'j(;検査としては，繁縦であり，また加水分解の作用時間，温度により燃本のJ込否が大きく影平等され
る。 A-V迅速法は，間i*作成が締めて答品であり，また作成上の失敗はまれである。しかし，長
JU保存lζは泌さない。両染色訟による出現率は;伝子においてkがなく ，男子ではA-V迅速法にお
いて低かった。
5) 性染色体異常者の性染色質出現本と，性従色体の聞に密接な相闘がある。したがって性染色質出
現率を詳細に検討する乙とによって俊雄な性染色体の異常も推定が可能である。
要 約
正浴衣性493名，男子172名と，続均等弱't.火子88名，男子97名の仕染色質の出現=容を品らベ，A合
出現範囲を知り，また年~Æについても倹，;J した。務薄児の中で 2 例の異常者を発見したので， それ
らについては染色体分析-を加えた。 Klingerの Thionin法とAーV迅速法の燃本作成上の良否，
および出現率の比較をおとなった。
本研究にあたり，染色体情益技術の御指J仰をいただいた大阪大学医学部l人頬泣{丘学研究室，前山町i
ー先生iζ深.Mし，また材料の採取lζ御もJ!liをはかつて下さった抗生会Ililt病院虚血Ii人科医長，I湖IU
正雄先生および小児科医長， 当やI禿Mf先生， 堺市立益護学校の.ì~先1:， 1古小令状の，指先生並びlζ
大阪市大家政学部乍生必氏に感謝いたします。
本論文~旨i立、 首no回入額遺伝学会総会で惚告した。
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Summary 
Six hundred and sixity five smears were stained with Klinger' s Thionine method 
or Clecylechit violet by Matsunaga and Furuyama's A-V method. They were divided 
into 5 groups; the newborns， infants， school children， college students， and mentaJly 
retard吋 children.
1) positive記 xchromatin was found in 16 to 44 ~ of the totaJ nuclei observed in 
normal fema1es. 
2) Most of the first day babies showed unusually lower incidence， which， however， 
changed to the normal count on the third day. 
3) In 93 % of the males， sex chromatin was not recognized at alI. Normal inciden-
ce of the記 xchromatin in the males was less than 3 % of the nuclei observed by 
the A-V method. 
4) Buccal smear screening on 183 mentaJly retarded children revealed田xchromo-
some abnorma1itis in one male and one fema1e; 28 ~ of the nuclei in the former回目
showed single記 xchromatin以刈yand an XXY∞mplement was shown by a chromo-
ωme analysis. On the other hand， 13 Ib of the bucαu nuclei in the latter ca記 show-
ed 2記 xchromatin and 29 Gぢsbowedone chromatin. The chromosomal analysis 
demons位atedan XXX complement in this伺 se.
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